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Anamnesis: mater 1. terhességébdl 39. gestatios héten 2750 g sziiletési
stllyal sziiletett.

1. klinikai felvétel: 1,5 évesen sily- és hosszfejlédésbeli elmaradis
(Psiily<3%, Phossz<3%) miatt kivizsgilds: tehéntej fehérje érzékenység
miatt tejmentes tdpldlds. Congenitalis vitium: szabélytalan pulmonalis és
aorta billentyli kis gradiensekkel (20 Hgmm). Serum Ca: 2,49 mmol/l.
EKG: jobb kamra hypertrophia. Klinikai kiilleme alapjan Williams-
syndroma gyanidja. Rendszeres kardiol6giai gondozdsba vétel.

2. klinikai felvétel: 4 évesen ellen6rzd vizsgdlatok miatt. Jellegzetes
,mano arc” kifejezettebbé vilt, Williams-syndroma egyértelmii. Viltozat-
lanul gyengébben fejlett. Congenitalis vitium: enyhe valvularis pulmo-
nalis és supravalvularis aortastenosis (gr 15-20 Hgmm). Serum Ca: 2,24
mmol/l. Fejloddésbeni elmaraddsdban vitiuma, Williams-syndréméja lehet,
felsziv6ddsi zavar nincs.

2003. FISH vizsgdlattal Williams-syndroma igazolédott.

3. klinikai felvétel: 11 évesen szivkatéterezés az aortastenosis lassi
fokozéddsa miatt. Kisegitd iskola 3. osztdlydba jart, Psily<3%, Phossz:
3-10% . Serum Ca: 2,29-2,42, cholest: 4,93, TG: 1,41 mmol/l, DOP/2D-
UH: kifejezett balkmara hypertrophia, aszimmetrikus septum hyper-
trophia, supravalvularis aortastenosis, jobb kamra hypertrophia, pulmo-
nalis stenosis. EKG: kifejezett balkamrahypertrophia. Mrtg: sziv mérsé-
kelten nagyobb.
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L dbra. EKG felvétel: kifejezett balkamrahypertrophia

2. dbra. Mellkas rontgen: sziv mérsékelten megna-gyobbodott
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3. dbra. Echocardiografia. DOP/2D-UH: lithaté az aorta billentyii
feletti sziikiilet, megnagyobbodott balpitvar, a vastag balkamrafal és
septum, az aortaiv sziikiilete

4. klinikai felvétel: Jobb szivfél katéterezés és jobb kamrai
angiogréifia: enyhe periféridss pulmonalis stenosis, normdlis kisvérkori
nyomds, bal szivfél katéterezés €s balkamrai angiogrifia: supravalvularis
aortastenosis 185-122 Hgmm, subvalvularis aortastenosis, hypertrophids,
magasnyomdsui balkamra, mitralis insuffitientia, nagy balpitvar. Serum
Ca: 2,36 mmol/l. Szivsebészeti megbesz€lés utdn miitéti elokészités és
ROSS miitétre 4tkiildés.

Aortastenosis: congenitalis aortastenosisok azok a szivfejlédési rend-
ellenességek, amelyek a bal kamrai kidramlés ttjdban akadédlyt képeznek,
eloforduldsa az Gsszes szivfejlodési rendellenesség 3,5-8%-a. A sziikiilet
elhelyezkedése szerint lehet valvularis, subvalvularis, supravalvularis.

WILLIAMS syndroma: a supravalvularis aortastenosis legritkdbb
formdja, az aorta ascendens kozvetleniil a Valsalva-tasakok felett
koriilirtan vagy hosszabb szakaszon sziikiilt. Williams és mtsai 1961,
Beuren és mtsai 1962-ben irtdk le, innen a neve: Williams-Beuren-
szindroma. A supravalvu-laris aortastenosishoz kb. 50%-ban mentalis
retardatio, jellegzetes arc-struktura és egyéb anomadlidk tdrsulhatnak. Oka:
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a hetes kromoszéma ql11.23 régi6jdnak heterozigéta 4llapoti
mikrodeléciéja, mely magiban foglalja az elasztin gént, amely a
vascularis problémakért felelds. Oroklddése auto-szomadlis dominéns.

A supravalvularis aortastenosisnak hdrom forméja kiilonithet6 el: 1.
aorta homokoéraszeriien besziikiilt, korkdrosen megvastagodott intimdval
(75%), 2. diffiz a sziikiilet, az egész aorta ascendens hypoplasids, 3. az
aorta fala ép, de az aorta billentyii felett egy fibrosus gyiirii helyezkedik
el. A sziikiilet az aortafv dgaira, az aorta billentyiikre és a koszoris erek
szdjadé-kdra is vonatkozhat. Gyakran kiséri jobb kamra kidramlasi
obstrukcié (valvularis, supravalvularis vagy periférids pulmonalis
stenosis), coarctatio aortae, mitralis prolapsus.

Patofiziolégia: a sziikiilet a bal kamra systolés terhelését ill.
hypertrophi-4jat okozza. A koszoriartéridk a sziikiilett6l proximalisan
erednek, tdgultak, kanyargésak. Subendocardialis perfusio-csokkenés,
korai atherosclerosis alakulhat ki. A vér dtja: a. anonyma — jobb kar,
ezért itt a vérnyomds magasabb, pulzus erételjesebb.

Tiinetek: véltoz6 mértékii mentalis retardatio, nagyon baratsdgos
személyiség, jellegzetes kobold/man6 arc: magas homlok, kerek arc, telt
orcdk, duzzadt ajkak, kis hypoplasids mandibula, elére ugré maxilla, pisze
orr, sz€les-besiippedt orrgydk, felfelé 4llé6 ormyildsok, epicanthus, stra-
bismus convergens, csillagszeri iris, fogak csapzserii alakja és szuvaso-
dédsa; etetési nehézségek, lassi novekedés; renovascularis betegségek,
szivzorej: systolés kidramldsi zorej az aorta felett, €keltebb 2. hang, pulzus
és vérmyomds differencia, periférids pulmonalis stenosis zoreje.

Viselkedési phenotypus: motoros funkciok tobbrétli kdrosoddsa miatt
nem megfeleld az izomerd, az egyensilyozds, a mozgdskoordinicié, a
mozgisok tervezése, sensoros integracié milkodészavara miatt hangokkal
szembeni fokozott érzékenység. Hyperaktivitds, kifejezokészség, nyelvi
képességek fejlodésének visszamaraddsa, nyelvhaszndlat, szoképzés
életkor-nak megfeleld, olvasdsi képesség feliilmilja a matematikai
képességet, a cognitiv dysfunkcié silyossdga a tanulds zavarait6l az
értelmi fogyatékos-sdgig terjedhet.

Idiopathids hypercalcaemia: nephrocalcinosis, sclerotikus csoves
cson-tok, hypercalciuria, a hypercalcaemiét és a kdzponti idegrendszeri
tiineteket a kozeli gének delécidja okozhatja.

A vitium diagn6zisdban segit: EKG: bal kamra, biventricularis vagy
jobb kamra hypertrophia lithat6. Mrtg: normélis vagy cardiomegalia
lathat6, aorta ascendens dilatatioja hidnyzik. Echocardiographia: sziikiilet
az aorta szakaszain, MP, balkamra hypertrophia, pulmonalis stenosis,
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kiilonbozé mértékli gradiensek a szlikiileteken. Szivkatéterezés: jobb €és
bal szivfél katéterezés is sziikséges.

Kérlefolyds: obstructio silyosbodhat, myocardium kérosodhat, endi-
carditis, hirtelen haldl, tirsanomdlidk is behatdroljdk az €letkilatasokat.

4. abra. Diagnézis: kiillem, mentalis
érintettség, vitium, genetikai vizsgdlat
alapjan
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5. dbra. Williams-Beuren szindroma. a) Pozitiv Williams szindréma
FISH eredmény. Az elasztin gén csak az egyik kromoszéman lathato.
A miésik kromoszémédrdl hianyzik, a gén deletidlédott. b) Negativ
Williams szindréoma FISH eredmény. Az elasztin gén mindkét
kromoszéman megtalialhaté. Williams szindréma nem mutathaté ki.

Terdpia: miitét.

Prognézis: tubularis formdndl magas a mortalitds, residualis
valvularis aortastenosis és aortainsuffitientia lehet. Corondridk, nyaki erek
preventiv kdrosoddsa el6fordulhat. A Magyar Williams-syndroma
Tdarsasdg fogja 6ssze ezeket a betegeket és sziileiket.
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Anesztézia és posztoperativ intenziv terdpia

Demogrdfiai, miitéti adatok: Testsily.: 23 kg, testmagassdg: 136 cm,
kor: 11 év. Dg.: Williams sy., (részeként: hemodinamikailag szignifikdns
supravalvularis aorta stenosis).

Miitét: Ross-miitét: a sajit a. pulmonalis — autograftként — az aorta
gy6k helyére keriil (coronaria implantdciéval), a pulmonalis kifolyé-
traktus pétlasdra pulmonalis heterograft szolgdl. A miitéti megoldds mo-
gott az a meggondolds 4ll, hogy a repardlhatatlan aorta gyok pétldsdra
biol6giai anyagot (donorbdl szdrmazé homograftot) haszndlunk, de ezt
degenerdciés hajlama miatt nem a magas nyomdssal miik6dé aorta
ascendens helyére, hanem a jéval alacsonyabb munkanyomésokkal
dolgoz6 pulmonalis kifolyétraktusba iiltetjiik be.

Premediké4ci6ként alkalmazott 10 mg per os midazolamot (Dormi-
cum) kovetben az anesztézia indukcidja eseménytelen volt; 15 pg sufen-
tanil (Sufentanil), 15 mg rocuronium (Esmeron), O;:levegé=1:1 l1élegez-
tetés stabil keringést, j6 dltaldnos dllapotot eredményezett, mely jellemz6
volt a miitét extracorporalis keringés el6tti szakaszéra. (1. dbra). Az ebben
a szakaszban készitett intraoperativ transesophagedlis ultrahang (TEE)
felvételek supravalvularis aorta stenosist, bal kamra hypertrophiat
mutattak. (1-6. kép).

A miitét torténetét az intraoperativ transesophagedlis felvételek
segitségével, mintegy ,.képregényként” mutatjuk be.
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1. Abra. Az anesztezioldgia jegyz6konyv masolata
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2.-3.
abra.

Az esophagus kozépsé szakaszdnak magassdgdabél készitett balkamrai
hosszmetszet (ME LV LAX) képek az aorta billentyii sikja feletti
sziikiilettel, a balkamra izomtomegét jellemzé hypert-rophiaval

4. abra.

Az ultrahang-fejet lejjebb vezetve a transgastricus balkamrai
kereszt- és hosszmetszetek liatszanak. a) a (TG LV SAX) a papillaris
izmok szintjében mutatja az extrém fokd hypertrophiat, mely a
szemolcsizmokra is raterjed, b) (TG LV LAX) ugyanez latszik hossz-
tengelyi metszetbdl

5. abra.

Az ultrahang-fejet az esophagusba visszahiizva az aorta billentyii
sikjdban készitett keresztmetszeti felvétel j6 morfologiaja (és jol
miikodd) billentyiit mutat (ME AV SAX), a fejet még feljebb hiizva
az aorta ascendens keresztmetszete latszik (ME asc aortic SAX),
mutatva, hogy az aorta dtmérdje ebben a magassagban a fele az a.
pulmonilisénak
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6.-7.-8. dbra. A Ross miitét lényegi, korrekciés részének elvégzésehez
az aortat le kell fogni a friss vért a hozé artérias kaniil és a sziv ko-
zott, hogy az aorta gyok cseréjét és a koszoriiér reimplantaciét el le-
hessen végezni. A myocardium védelmét az dtmeneti, elektiv anoxia-
val szemben hideg és hyperkaliaemias oldattal (CPL-oldat) torténd,
par percig tartd, sziikség esetén ismétlendé atperfundilidssal oldjuk
meg. Az aorta felengedése utin — még a cardiopulmonilis bypasson —
a myocardium sinus ritmusban, kielégitben mozgott. Az ellenérzd
TEE vizsgilattal azonban a bal kamra iiregében mozgd, alvadéknak
tiind képlet csapkodott a kontrakcidknak megfeleléen, a mitrdlis
billentyii fiiggeszté appardtusihoz tapadva. Mivel az eltivolitishoz
ismételten ki kellett nyitni a bal kamrit, vagy CPL-oldatot, vagy
elektromos fibrilldltatast kellett alkalmaznunk. Mivel a coronaria
rendszeren mar nem Kkellett beavatkozast végezni, csak a LV kont-
rakciot, s igy levegének az ECC keringéshez val6 hozzadobasit kel-
lett megakadalyozni, az elektromos fibrilliltatast vilasztottuk. Ezzel
a technikdval anoxiiat ugyan nem okozunk, hiszen coronaria keringés
megtartott, de az oxigén kindlat-igény egyensiilyt eltolhatjuk kéros
iranyba, mert a fibrillilids energia igénye rendkiviil nagy. A miitét
ezen szakaszat a jegyzokonyvon a masodik karikaval jeloltiik
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9.-10.
abra.

Defibrillilds utén diastolés és systolés elégtelenséget tapasztaltunk,
(karikdval jelolt idészak) ezt reperfundilassal prébaltuk meg kezelni
(a két vonal kozotti szakasz)

,,_.-,‘
T

11.-12.
abra.

A hypertrophias sziv CPL védelemben véghezvitt anoxidjat, és a
megtartott coronaria keringés melletti fibrilldltatisat kovetd systolo-
diastolés miikodészavart biventriculdris asszisztorral és nagy doézis
keringéstimogaté catecholaminnal kiséreltiik meg kezelni (a vonalak
kozotti idészakok), de a beteget par 6ra postoperativ idészak utdn
elvesztettiik. Az echoképek a karikaval jelolt szakaszban késziiltek
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Esetmegbeszélés:
A5 - klmkan koreletian

Obstrakcio az aorta lleedyd szintyében

'

LV systolés nyomasterhelése
a systolés falfesziilésmé, G =Pr / 2h

-

LV kenc. hypertrophiafa, o = Pri2h

falfesziiles h:;n'nll \

LV compliance 7

LVEDF?, LVEDV nom, EF -

‘

Myocard 0y
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lszke noas kontraktlitan zavarok,

3 LV tigul a falfeszolés wyrand G=Prn'2h
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AS hemodinamikai jellemzdi:

LV nyomis (Hgmm)

Nyands (Hymn)

LY veolamen (mi)
LV p - V gorbe: Systolés szakasz:
Iés oldal: a rezerv csokkenése
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AS-ra jellemzd fobb tiinetek:
1. Angina
o 0Oy-igény nd, oka:
hypertrophia
a systole ardnya a szivcikluson beliil nagy
0,-ellatds csokken, oka:
CPP = ABPdias —- LVEDP
Coronaria-rezerv minimadlis
Diastole ardnya csokkent a szivcikluson beliil
o Venturi effektus
2. Syncope
(v.6. steal phenomen-ek)
3. Szivelégtelenség
Sinus-ritmus elvesztése ~ 40%-os CO |
Ritkdbban iszkémids kdrosodds, (subendocardialis)

Perioperativ elldtds: hemodinamikai célok:
Bal kamra preload: ne legyen alacsony! — bal kamra rossz compliance.

Szivfrekvencia: optimdlis az 50-70/min
— alassu frekvencia a gétolt LV ejectio miatt sziikséges
Ha < 50/min: CO| mert SV fixdlt
Ha > 70/min: myocardium O; inbalance

O 0OO0OO0OODO O

Kontraktilitds: fenn kell tartani, B-blokkol6t rosszul tiirik.

Afterload: dont6 részét az AS teszi ki (fix) a dinamikus komponens
szerepe kicsi. Az ut6bbit a CO-hoz kell igazitani, hogy _]6 legyen a coro-
naria perfizi6!

Konklizio:
Aorta supravalvularis stenosis
» ™~
Bal kamra  Izol4lt coronaria
hipertrophia hypertonia
N I's
Kardioprotekcié nehéz

A mozg6 képletet (alvadékot) ki kell venni,
de ,,nincs idedlis megoldds™:
Ismételt CPL? KF?
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11 éves ledny, Williams syndroma, supravalvuldris aorta stenosis

A Williams-Beuren syndroma ritka megbetegedés. A 7q11.23 lokusz
dltaldban 17 gént érintd delécibja miatt jon létre, részjelenségeként hidny-
zik az elasztint kédolé gén. Jellemzo tiinetei a supravalvuldris aorta
stenosis (SVAS), az a.pulmonalis kis dgainak szlikiilete, a fogazati rend-
ellenességek, a gyermekkori hipercalcaemia, a jellegzetes arcszerkezet és
a mentélis elmaradottsdg. A tiinetek tobbsége a sziiletés utdn alakul ki.
Sdlyos SVAS a gyermekkorban okozhat hirtelen haldlt vagy bal szivfél-
elégtelenséget.

A patholégiai vizsgdlat sordn kifejezett bal kamra (BK) hypertrophidt
(290 g) észleltiink, mely az ebben az életkorban normélis szivtodmeg
mintegy 2,5-szerese (1. dbra).

1. abra. Koncentrikus hypertrophia, foltozottsag, perfiiziés zavar

A BK els6 és hétsé faldnak metszéslapjai halvanyan foltozottak.
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Szdvettani vizsgdlat

A jobb (CD) és bal (RDA, RC) koszortiér eredéshez kozeli szakaszain
50-60%-os sziikiiletet l1étrehoz6 atherosclerosist észleltiink (2. dbra).

Az eredéstdl tdvolabb, de még epicardidlis koszoriér szakaszokon a
tunica media simaizomrostjainak rendezetlensége és hypertrophidja ész-
lelhetd, a kollagéntartalom elmelkedett (3. 4dbra). Az elasztikus rostok
mozaikszer(ien téredezettek, rendezetlenek (4. dbra). A muralis kisarteridk
koriil kifejezett fibrosist (5. dbra), a myocardiumban heveny elhaldsra
utal6 kontrakciés csiknecrosist észleltiink (6. dbra).

2. abra Koszoruiér, atherosclerosis. Oilred-O festés

Osszegzés

A SVAS miatt a koszorierek eredésénél magas nyomésgradiens
alakult ki és ez izoldlt hypertonids célszervkéirosként stenotisalé athero-
mds plakkokat eredményezett.

A plakkok, a betegség részeként keletkezett elasztikus arteriopathia,
illetve a miitét kozben €s az utdna létrejott relativ hypotensio egyiitt
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eredményezték a haldl okdt képezd tobb gécui myocardialis infarctust. A
pathologiai gyakorlatban a gyermekkorban kialakult coronaria athero-
sclerosis raritds.

3. dbra.
Rendezetlen
simaizmok,
fibrosis.
Crossmon
festés

RDA, szikilt lumen

4. ébra Kiszélesedett intima, toredezett elasztikus rostok. Orcein
festés
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5. dbra.
Perivascula
ris fibrosis.
Crossmon
festés

6. abra. Heveny ischemia, kontrakciés csiknecrosis. HE.
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